Da rentO Zlecenie z deklaracja $wiadomej zgody na badanie @ Genomed

genetycznego ryzyka prokreacyjnego PARENTO

Wypetnialaboratorium

INFORMACIJE O OSOBIE BADANEJ

Imie i nazwisko
Osoby badanej: PESEL:

Adres zamieszkania: Data urodzenia:

e-mail kontaktowy
(do przestania wyniku (] TAK ) Pte¢: [Ozenska [ meska

Partner prokreacyjny

(jesli badanie jest dla pary): Telefon:

OPIS BADANIA

PARENTO OPTIMUM i PARENTO MAXIMUM to przesiewowe badania nosicielstwa choréb genetycznych. Zostaly przygotowane przez
ekspertbw NZOZ Genomed dla przyszlych rodzicow, tak by mogli oni pozna¢ swoje indywidualne i wspdlne ryzyko prokreacyjne, tj
prawdopodobienstwo urodzenia sie im dziecka z dziedziczng chorobg genetyczng. Taka wiedza umozliwia odpowiedzialne i bezpieczne
planowanie rodzicielstwa, zgodne z osobistymi przekonaniami.

Badanie PARENTO wykonywane jest w oparciu o dane uzyskane za pomocg sekwencjonowania nowej generacji (NGS) i mozna je wykona¢ w dwoéch
zakresach:

PARENTO OPTIMUM - analizy sekwencji 152 (kobiety) lub 137 (mezczyzni) gendw objetych badaniem; badanie obejmuje 60 najczestszych
choréb genetycznych w populaciji polskiej (czesto$¢ nosicielstwa 21/200) oraz >50 innych powaznych choréb genetycznych.
PARENTO MAXIMUM - analizy sekwencji >1700 (kobiety) lub >1500 (mezczyzni) gendw objetych badaniem, uzyskanej w badaniu WES; badanie
obejmuje wszystkie znane geny odpowiedzialne za choroby recesywne i sprzezone z picig, ktére mogg by¢ wiarygodnie ocenione metodg NGS.
W sktadzie kazdego z zakresdéw uwzglednione zostaty choroby, ktérych nosicielstwo jest czeste, ale sg niemozliwe do oceny metodg NGS:
rdzeniowy zanik migsni (SMA) (obie picie), wrodzony przerost kory nadnerczy (WPN) (obie picie) oraz zespoét tamliwego chromosomu X (FraX) (kobiety).
Petna informacja o zakresach badan PARENTO jest dostepna na stronie parento.pl.

Przyjmuje do wiadomosci, ze:
Raport diagnostyczny bedzie zawierat informacje o stwierdzonych w badaniu wariantach genetycznych, stanowigcych ryzyko prokreacyjne, to jest
wariantach patogennych lub prawdopodobnie patogennych dla choroby uwarunkowanej w sposob recesywny lub recesywny sprzezony z picia.
Raport nie bedzie zawierat informacji o wariantach genetycznych o niepewnym znaczeniu klinicznym ani o wariantach tagodnych.

W przypadku badania wykonywanego wspolnie przez oboje partneréw, ryzyko prokreacyjne zostanie przedstawione w odniesieniu do wyniku partnera
prokreacyjnego — jednak dla chordb rzadkich podanie doktadnego ryzyka prokreacyjnego moze nie by¢ mozliwe, jesli nieznana jest czesto$¢
choroby, statystyka wariantéw patogennych i/lub czuto$¢ kliniczna testu.

Badanie nie wykluczy catkowicie nosicielstwa choréb nim objetych, dlatego wynik prawidtowy pozostawi niewielkie tzw. ryzyko resztkowe nosicielstwa,
wynikajgce z ograniczen zastosowanej metodyki i/lub wiedzy medycznej.

Nosicielstwo chordb recesywnych jest zwykle bezobjawowe, jednak niekiedy stanowi predyspozycje do rozwoju choroby np. nowotworowej lub
neurodegeneracyjnej. Pozyskanie tej informacji nie jest celem badania PARENTO, niemniej jednak, by je prawidlowo przeprowadzi¢, nie uniknie sie
wiedzy o obecnos$ci takich wariantéw. Majgc tego $wiadomosé:

] NIE CHCE ] CHCE
aby wynik zawierat dodatkowy komentarz o ryzyku, jakie obecno$¢ wariantu stwarza bezposrednio dla mnie.

Badanie PARENTO moze nie byé dobrym wyborem dla oséb z rodziny o znanym wysokim ryzyku prokreacyjnym - w takiej sytuacji nalezy
rozwazy¢ wybér celowanego badania diagnostycznego.

Jesli aktualnie pobrany materiat biologiczny nie spetni kryteriéw jakosci, do wykonania badania moze byé potrzebne ponowne pobranie lub pobranie
innego typu materiatu.

Raport koncowy badania stanowi wynik badania diagnostycznego zgodnie z ustawag o diagnostyce laboratoryjnej. Raport zostanie wydany w ciagu
maksymalnie 6 tygodni (PARENTO OPTIMUM) lub 12 tygodni (PARENTO MAXIMUM) od daty przyjecia prébki przez laboratorium NZOZ Genomed.

WYBOR ZAKRESU BADANIA

Parento Optimum Parento Maximum
[ Dla Pary [ Dla Pary
[ Dla pojedynczej osoby [ Dla pojedynczej osoby

[0 Tylko wspdlne ryzyka dla obojga parteréw

W przypadku decyzji obojga partneréw o udostepnieniu im wylacznie wspoélnego ryzyka prokreacyjnego, indywidualne nosicielstwa wariantéw nie
beda raportowane ani komentowane w raporcie z badania.

NZOZ Genomed, ul. Ponczowa 12, 02-971 Warszawa, tel. 22 644 60 19
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1. Przyjmuje do wiadomosci, ze z uzyciem sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS) zostanie przeprowadzony odczyt sekwencji
regiondw kodujgcych (eksondéw) wybranych genéw wraz z regionami styku intron/ekson (w zakresie +/-20 nukleotydéw od
eksonu) oraz wybranych wariantéw o dobrze udokumentowanym znaczeniu klinicznym, zlokalizowanych w regionach niekodujgcych
tych genéw. W raporcie z badania znajdg sie stwierdzone w NGS znane warianty patogenne oraz warianty patogenne i
prawdopodobnie patogenne wg klasyfikacji ACMG 2015i ACGS 2020.

2. Przyjmuje do wiadomosci, ze sekwencjonowanie nie umozliwia skutecznej identyfikacji rozleglych delecji, duplikaciji i rearanzacji w
obrebie gendw. Takie defekty réwniez powodujg ryzyko prokreacyjne. W ramach PARENTO przeprowadzona zostanie, w miare
dostepnosci i jakosci danych, przesiewowa analiza danych NGS w kierunku tego typu zmian/zmian strukturalnych. Natomiast dla
genow odpowiedzialnych za rdzeniowy zanik miesni i wrodzony przerost kory nadnerczy, badanie wykonywane zostanie metodag
MLPA a dla zespotu tamliwego chromosomu X - metodg analizy dtugosci fragmentéw.

3. Przyjmuje do wiadomosci, ze badanie nie stuzy do oceny ryzyka wystgpienia u potomstwa choroby bedacej efektem aberracii
chromosomowej odziedziczonej od rodzica lub powstatej de novo (np. zesp6t Downa). Wynik badania PARENTO nie zmienia zasad
prowadzenia przesiewowych badan prenatalnych w tym zakresie.

4. Wyrazam zgode, aby wyniki badan oraz pozostaly po badaniu materiat biologiczny zostaty anonimowo wykorzystane do celéw
badann naukowych, opracowania testéw diagnostycznych, analiz statystycznych i publikacji naukowych.

5. Wyrazam zgode, aby moj materiat genetyczny po zakonczeniu badania pozostat w zasobach NZOZ Genomed.
6. Os$wiadczam, iz zostatem/am poinformowany/na, ze w kazdym czasie moge cofnaé zgody wyrazone w pkt 4 i 5 powyzej oraz
zazgdac usuniecia tych danych od dnia doreczenia NZOZ Genomed stosownego oswiadczenia.

7. Uzyskatem/tam od lekarza zlecajgcego badanie informacje o istocie i znaczeniu diagnostycznym planowanego badania (zgodnie z
art. 9 ust. 2 ustawy z dnia 6 listopada 2008 o prawach pacjenta i Rzeczniku Praw Pacjenta).

Oswiadczam, ze korzystajgc z mojego prawa - wynikajgcego z art. 9 ust. 4 ww. ustawy - swiadomie zrezygnowatem/am, przed
wyrazeniem zgody na powyzsze badanie, z uzyskania od lekarza informacji, o ktérej mowa w art. 9 ust. 2 wspomnianej powyzej ustawy, wi
zakresie znaczenia diagnostycznego planowanego badania genetycznego oraz istoty choroby, ktérej wykryciu badanie to moze stuzycé.

Migjscowos¢ i data Podpis Osoby badanej

INFORMACIJE O JEDNOSTCE KIERUJACEJ — jesli dotyczy (MIEJSCE PRZEStANIA WYNIKU)

Nazwa jednostki NIP:
tel:

Adres: '
e-mail:

INFORMACIE ISTOTNE KLINICZNIE

Czy w rodzinie Osoby badanej wystgpita choroba genetyczna?

Jesli TAK, prosze wymienic jednostki chorobowe oraz stopier pokrewieristwa w stosunku do Osoby badanej: |:|
TAK

Czy u Osoby badanej kiedykolwiek byt wykonany przeszczep szpiku?
Przeszczep szpiku stanowi przeciwwskazanie do wykonywania badan genetycznych z krwi i $liny D TAK |:| NIE

Czy u Osoby badanej w ciggu ostatnich 3 miesiecy byta wykonana transfuzja krwi? |:| TAK |:| NIE
Badanie genetyczne mozna wykona¢ po okresie 3 miesiecy od daty transfuzji, w przeciwnym razie istnieje ryzyko
otrzymania btednego wyniku diagnostycznego.

Inne istotne dane kliniczne:

Podpis i pieczatka Osoba pobierajaca
lekarza prébke:
kierujacego:

Data i godzina
Miejscowosc i data: pobrania:

MATERIAL DO BADANIA (prosze zaznaczy¢ wiasciwe)

O krew zylna O $lina Oinne e




